患儿，男，2006年3月出生，足月，双胞龙凤胎之大。出生后3个月常规体检时发现WBC升高，不伴发热、咳嗽、腹泻、尿频、精神差等症状，此后多次查WBC波动于（39.6\~64.0）×10^9^/L，血红蛋白及血小板均减少（具体不详）。6个月时发现腹胀，肝脾明显增大伴腹水，当地医院行TORCH血清学及血培养等检查结果均为阴性，骨髓细胞形态学检查及染色体核型分析均无明显异常，抗感染治疗无效，予羟基脲治疗1个月无明显好转。转诊至另一家医院，复查血常规示WBC 40×10^9^/L，HGB 59 g/L，PLT 16×10^9^/L，胎儿血红蛋白占14.1%。再次行骨髓检查考虑"幼年粒单核细胞白血病（JMML）"，先后给予地塞米松、泼尼松和阿糖胞苷（具体剂量不详）以及对症支持治疗1个月余，肝脾回缩至肋缘下2 cm，腹水消失，WBC 20×10^9^/L，停药出院。患儿9个月时复查血常规示WBC 70.19×10^9^/L，杆状核粒细胞0.10，分叶核粒细胞0.15，淋巴细胞0.51，单核细胞0.09，嗜酸粒细胞0.02，中幼粒细胞0.03，晚幼粒细胞0.02，单核细胞计数为6.3×10^9^/L，有核红细胞0.02，HGB 74 g/L，PLT 76×10^9^/L，为进一步诊治转入我院。

查体：一般状况可，皮肤无咖啡牛奶斑或色素脱失，颈部两侧可及数枚肿大淋巴结，0.5 cm×0.5 cm，活动，无触痛，肝、脾肋缘下均为4 cm，质韧，无触痛，余未见异常。骨髓象：各系各阶段形态、比例均未见明显异常，骨髓细胞BCR-ABL阴性，染色体未见异常。胎儿血红蛋白占1.8%，免疫球蛋白、T/B细胞亚群及肝肾功能等均在正常范围，ANA谱及多种自身免疫性抗体均为阴性。给予小剂量阿糖胞苷1周，续用6-巯嘌呤（6-MP）维持治疗，患儿肝脾逐渐回缩至正常范围，WBC逐渐下降，建议行造血干细胞移植，但家长拒绝，遂门诊长期随诊。

此后，患儿持续应用6-MP，每月定期检测血常规，调整6-MP用量使WBC保持在（10\~15）×10^9^/L，每年复查胎儿血红蛋白及骨髓象1次，均未见异常，BCR-ABL始终阴性，至2015年2月渐停用6-MP。2016年8月随诊患儿已上学，生长发育同其妹及其他正常同龄儿童，肝、脾、淋巴结无明显肿大，各脏器功能正常，血常规在正常范围。与家长沟通后行相关基因检查（先采用二代NGS测序，然后用Sanger对相关基因逐一做验证），发现患儿体细胞存在NRAS基因的c.38C\>T突变（rs121434596），突变率47%，为已报道的突变（PubMed文献号22183880），其父母及双胞胎妹妹均未发现此突变。同期检测NF1、PTPN11和CBL基因未见突变。2017年9月电话随访患儿表现无异样。
